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RESUMO 
Introdução: A Trissomia 21 (T21) ocorre em 1:650 das gestações e tem vindo a aumentar com 
o aumento da idade materna. O seu rastreio tem despertado interesse crescente no campo do 
diagnóstico pré-natal, na tentativa de diminuir o número de falsos positivos, sem alterar o índice 
de deteção. O rastreio de T21 é atualmente oferecido a todas as grávidas. O risco calculado é 
baseado na idade materna em combinação com marcadores ecográficos e bioquímicos, e 
corrigido de acordo com fatores que influenciam os principais marcadores, que são atualmente 
uns dos principais alvos de estudo nesta área. 
Objetivos: Determinar a sensibilidade e a especificidade do Rastreio Pré-Natal (RPN) de 1º 
trimestre de T21 no Centro Hospitalar do Porto – Maternidade Júlio Dinis (CHP-MJD) no ano de 
2013 e analisar a relação entre o Índice de Massa Corporal e hábitos tabágicos das grávidas e a 
ocorrência de resultados falsos positivos. 
Metodologia: Foram estudadas as grávidas com rastreio positivo em 2013, quanto aos seus 
antecedentes, achados ecográficos, marcadores bioquímicos e testes de diagnóstico invasivo. 
Fez-se a contagem da totalidade dos rastreios de T21 e o levantamento dos casos de 
cromossomopatias. 
Resultados: A amostra incluiu 98 grávidas com idade média de 34,7 anos, das quais 14,3% 
fumadoras e índice de massa corporal médio de 26,22 kg/m2. A maioria encontrava-se entre a 
12ª e a 13ª semanas de gestação, com translucência da nuca média de 2,46mm e comprimento 
crânio-caudal médio de 63,74mm. O rastreio deste estudo apresentou uma sensibilidade de 
66,7% e uma especificidade de 94,80%. Não se obteve relação estatisticamente significativa 
entre o risco corrigido e o índice de massa corporal ou o tabagismo. Contudo, parece existir 
associação entre obesidade e valores mais altos de β-hCG e mais baixos de PAPP-A. 
Conclusões: Este estudo permitiu caracterizar a população de grávidas seguidas no CHP-MJD 
com RPN de 1º trimestre positivo no ano de 2013. Concluiu-se que este rastreio apresenta de 
um modo geral um bom nível de desempenho, mas não deve ser menosprezada a taxa 
relativamente alta de testes invasivos de diagnóstico. 
 
PALAVRAS-CHAVE: Trissomia 21, Rastreio de 1º trimestre, Translucência da Nuca, PAPP-A, β-hCG, 
Diagnóstico Pré-Natal 
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ABSTRACT 
Introduction: Trisomy 21 (T21) occurs in 1.650 of pregnancies and it’s increasing with increased 
maternal age. Its screening has been claiming an enlarged attention in prenatal diagnosis, in an 
attempt to decrease the number of false positives, without changing the detection rate. The T21 
screening is currently provided to all pregnant women. The calculated risk is based on maternal 
age in combination with ultrasound and biochemical markers, and adjusted according to factors 
that influence the major markers, which are currently a major target of study in this area. 
Purpose: Determine the sensitivity and specificity of 1st trimester T21 Prenatal Screening (PS) in 
the Centro Hospitalar do Porto – Maternidade Júlio Dinis (CHP-MJD) in 2013 and analyze the 
relation between body mass index and smoking habits of pregnant women and the occurrence of 
false positive results. 
Methods: Assuming the value ≥ 1:250 as cut-off, 100 pregnant women with positive screening in 
2013 were studied. Data respecting their clinical information, sonographic findings, biochemical 
markers and invasive diagnostic tests was analyzed. There was a count of all screens of T21 and 
the lifting of the cases of chromosomal abnormalities. 
Results: The sample included 98 pregnant women with a mean age of 34.7 years and BMI 
between 16.16 and 43.42 kg/m2, of which 14.3% were smokers. The majority were between the 
12th and 13th weeks of gestation, with 2,46mm average of nuchal translucency and crown-rump 
length average of 63,74mm. The screening study had a sensitivity of 66.7 % and a specificity of 
94.80 %. There was no statistically significant relation between the corrected risk of T21 and body 
mass index or smoking. However, there seems to be an association between obesity and higher 
values of β -hCG and lower PAPP -A. 
Conclusions: This study allowed to characterize the population of pregnant women with positive 
1st trimester screening for T21, followed in the CHP-MJD. In addition, it was concluded that this 
screen shows a good level of performance. However, it should not be overlooked the relatively 
high rate of invasive diagnostic tests. 
 
KEY-WORDS: Trisomy 21; First trimester screening, Nuchal translucency, PAPP-A, β-hCG, 
Prenatal diagnosis 
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LISTA DE ABREVIATURAS 
 
ẞ-hCG – Gonadotrofina Coriónica humana ẞ  
BVC – Biópsia das Vilosidades Coriónicas 
CCC – Comprimento Crânio-Caudal 
IG – Idade Gestacional 
IMC – Índice de Massa Corporal 
MoM – Múltiplos da Mediana 
PAPP-A – Pregnancy Associated Plasma Protein A 
RN – Recém-Nascido 
RPN – Rastreio Pré-Natal 
SG – Semanas de Gestação 
TN – Translucência da Nuca 
T21 – Trissomia 21 
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INTRODUÇÃO 
 
A Trissomia 21 (T21) ou Síndrome de Down ocorre em cerca de 1:650 gravidezes e 1:1000 nados 
vivos (1) e a sua incidência tem vindo a aumentar nas últimas duas décadas como consequência 
do aumento da idade materna. (2)  
Esta aneuploidia é caracterizada pela presença de um cromossoma 21 extra no genoma do feto. 
A síndrome decorrente é caraterizada por deficiência de aprendizagem moderada a grave, em 
conjunto com baixa estatura, caraterísticas faciais, defeitos cardíacos, malformações intestinais, 
problemas de visão e audição, aumento da frequência das infeções e outros problemas de saúde. 
Qualquer mulher tem risco de ter um filho com cromossomopatia, nomeadamente T21. Por este 
motivo, o seu rastreio tem sido alvo de vários estudos, bem como de aperfeiçoamento das 
guidelines. Nos últimos 20 anos, vários marcadores ecográficos de 1º trimestre adicionais têm 
sido descritos, muitos com potencial para melhorar a taxa de deteção de aneuploidias e reduzir 
a taxa de falsos positivos.(3,4) 
Segundo dados da EUROCAT, de 9 países Europeus com programa nacional de RPN, em 8 
países é recomendado o rastreio por Teste Combinado do 1ºT, assim como em Portugal. (5) As 
recomendações atuais indicam que a avaliação do risco de T21 deve ser oferecida a todas as 
grávidas entre as 11 e as 13+6 semanas de gestação (SG).(6,7) O risco é calculado considerando 
os marcadores ecográficos e os marcadores bioquímicos do soro materno combinados com o 
risco basal baseado na idade materna. Deste modo, na ecografia é medida a Translucência da 
Nuca (TN), correspondente ao líquido acumulado no triângulo posterior do pescoço traduzida por 
uma zona hipoecogénica, que tem significado epidemiológico por estar frequentemente 
aumentada na T21 e de outras cromossomopatias. (8,9) É ainda analisada a presença ou ausência 
dos ossos do nariz, tipicamente ausentes ou hipoplásicos na T21. O teste bioquímico de 1º 
trimestre inclui a dosagem de Gonadotrofina Coriónica humana ẞ (ẞ-hCG) livre e Pregnancy 
Associated Plasma Protein A (PAPP-A) no soro materno entre as 10 e as 13+6 SG.(7,8,10) Os 
valores destes elementos são expressos em múltiplos da mediana (MoM), para gestações 
normais na mesma semana de gestação, de modo a normalizar os valores entre laboratórios. Os 
MoM durante a gravidez são variáveis, desenhando uma curva em função da idade gestacional 
(IG), pelo que é indispensável a correta datação da gestação. O nível sérico materno da fração 
livre do β-hCG normalmente diminui ao longo da IG e em gestações acometidas pela T21 
encontra-se aumentado. O nível de PAPP-A no sangue materno geralmente aumenta com o 
decorrer da gravidez e, em gestações com T21 encontra-se diminuído. (7,8) 
O risco calculado é também corrigido de acordo com vários fatores de correção. No CHP-MJD o 
risco é calculado usando o algoritmo da Fetal Medicine Foundation-2012 (Versão 2.5) e corrigido 
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considerando peso materno, etnia, tipo de conceção, hábitos tabágicos, história de diabetes e 
antecedentes pessoais de trissomia. O risco corrigido é específico para a ocorrência de uma 
determinada doença para cada feto, havendo um valor de referência (valor de cut-off, variável 
entre laboratórios) a partir do qual se considera o teste positivo, ≥ 1:250 no caso do CHP-MJD.  
Na presença de um rastreio com risco positivo, é oferecida às grávidas a possibilidade de 
realizarem um teste de diagnóstico invasivo, nomeadamente a Biópsia das Vilosidades 
Coriónicas (BVC) entre as 11 e 13+6 SG ou a Amniocentese a partir da 15ª SG que são o Gold 
Standard para confirmação dos achados, cujo risco de perda fetal é de aproximadamente 1%. (7) 
Quando a aneuploidia é detetada nos fetos, 95% dos pais optam por uma interrupção voluntária 
da gravidez. (11) 
Este estudo teve como principal objetivo determinar a sensibilidade e a especificidade do RPN 
do 1º trimestre para T21 realizado às grávidas seguidas no CHP-MJD no ano de 2013. Como 
objetivo secundário analisou-se possíveis relações entre o IMC e os hábitos tabágicos e o risco 
corrigido determinado pelo Teste Combinado.  
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MATERIAIS E MÉTODOS 
 
Tipo de estudo 
O presente estudo é um estudo retrospetivo descritivo e incluiu todas as grávidas que realizaram 
rastreio pré-natal (RPN) de 1º trimestre entre 01 de Janeiro e 31 de dezembro de 2013 no CHP-
MJD e que obtiveram resultado positivo. O fator de exclusão aplicado na população descrita 
constou da ausência de diagnóstico do feto/ RN, para grávidas sem registo de teste de 
diagnóstico invasivo e que tiveram o parto fora do CHP-MJD. 
 
População e Amostra 
A listagem de grávidas com RPN do 1º trimestre positivo foi obtida através do programa Astraia 
usado nas consultas de Diagnóstico Pré-Natal no CHP-MJD e o cut-off utilizado para considerar 
o rastreio como positivo foi ≥ 1:250. A amostra foi estudada a partir dos processos clínicos 
eletrónicos e alguns processos em papel da população referida. 
Da amostra final fazem parte 7 fetos provenientes de gestações múltiplas, que foram avaliados 
sem discriminação em relação aos restantes. Nos casos em que os rastreios de ambos os fetos 
deram positivo, as informações pessoais da respetiva mãe foram registadas em duplicado. 
A base de dados contemplou informação referente à grávida, nomeadamente nº do processo 
hospitalar, idade, raça, peso, altura, índice de massa corporal (IMC) calculado, hábitos tabágicos, 
história de diabetes mellitus e IG à data da ecografia de 1º trimestre e à data da colheita para 
rastreio bioquímico. Os hábitos tabágicos foram uniformizados, tendo sido consideradas como 
fumadoras as grávidas que fumaram 5 ou mais cigarros por dia durante a gestação e as que não 
tinham carga tabágica detalhada. Na ecografia de 1º trimestre, foram registadas as medições da 
TN e do CCC e a presença ou ausência de ossos nasais. Em relação à bioquímica foram 
descritos os valores obtidos de β-hCG livre e PAPP-P. Finalmente, assinalou-se, para cada caso, 
o risco de T21, o teste de diagnóstico invasivo realizado e o diagnóstico final do feto/RN. 
Adicionalmente, procedeu-se à contagem do número total de RPN de 1ºT realizados em 2013 
no CHP-MJD e fez-se o levantamento dos casos de cromossomopatias ocorridos no CHP-MJD 
no mesmo ano e respetivos números de processo hospitalar. Para efeitos do estudo, à exceção 
dos casos de cromossomopatias referidos, todas as restantes grávidas com RPN negativo foram 
consideradas como verdadeiros negativos.  
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Tratamento de Dados e Análise Estatística 
Os dados obtidos foram colocados numa base de dados no programa Microsoft Office Excel® 
2013 e a análise estatística foi realizada com apoio do programa SPSS® Statistics 22.0 para 
Windows. De um modo geral, foram feitos cálculos de parâmetros descritivos e construção de 
gráficos. 
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RESULTADOS 
 
Caracterização da Amostra 
De um total de 1850 RPN do 1º trimestre realizados no CHP-MJD em 2013, foram contabilizados 
100 casos com resultado positivo. 
Aplicando o fator de exclusão foram excluídas duas dessas grávidas, uma com 40 anos com 
risco de T21 de 1:5 e outra com 33 anos com risco de 1:156. 
Deste modo, a base de dados deste estudo incluiu 98 grávidas 
com RPN do 1º trimestre positivo, na sua maioria de raça 
caucasiana, apenas 2 asiáticas e 1 africana, com idade média 
de 34,7 anos, para um mínimo de 23 e um máximo de 47 anos. 
No gráfico I, é possível verificar que 57,1% destas tinham idade 
igual ou superior a 35 anos à data do rastreio. 
Para um total de 68 grávidas nas quais foi possível calcular o IMC, os valores obtidos 
encontravam-se entre 16,16 e 43,42 kg/m2, sendo a média de 26,22 kg/m2. Destas, 20,6% 
apresentavam algum grau de obesidade, como representado no gráfico II. 
Quanto aos hábitos tabágicos verificou-se que 14,3% das grávidas estudadas eram fumadoras.  
 
 
 
 
 
 
Sobre os antecedentes pessoais, nenhuma das grávidas tinha diabetes mellitus, nem gestações 
anteriores com cromossomopatias diagnosticadas. 
Gráfico I - Distribuição da amostra 
por grupos etários (anos) 
Gráfico II - Distribuição da 
amostra por IMC (kg/m2) 
Gráfico III – Distribuição da amostra por hábitos 
tabágicos. 
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A distribuição das idades gestacionais pode ser vista no Gráfico IV. A maioria das grávidas estava 
entre a 12ª e a 13ª semanas de gestação (SG) quer no dia da colheita para bioquímica, quer no 
dia da ecografia. Constatou-se ainda que a maioria das grávidas realizou ambas as fases do 
rastreio no mesmo dia, 14 efetuaram a colheita até 2 semanas antes da ecografia e 2 grávidas 
tiveram a ecografia 1 a 2 dias antes da colheita.  
Após análise das medidas obtidas na ecografia, verificou-se que os fetos deste estudo 
apresentavam uma TN média de 2,46 mm, sendo 35% das medições ≥ 2,5 mm. O CCC médio 
foi de 63,74 mm. A relação entre a TN e o CCC está representada no gráfico V sobreposta aos 
Percentis 5 e 95 da distribuição normal da mesma relação. 
 
Na amostra estudada nenhum dos fetos apresentou ossos nasais ausentes ou hipoplásicos na 
ecografia de 1º trimestre, ainda que alguns tivessem registos inconclusivos.  
Quanto ao estudo dos marcadores bioquímicos nos falsos positivos, observou-se que a média 
dos valores obtidos de β-hCG livre e de PAPP-A foram, respetivamente, 2,14 MoM e 0,72 MoM. 
P95 
P5 
Gráfico V - Medida da TN em 98 fetos com RPN positivo, projetada no gráfico de distribuição normal para o CCC 
(percentis 5 e 95) retirado de Nicolaides KH, Sebire NJ, Snidjers RJM (2001). “The 11-14 weeks scan”. ISUOG cap. 1 
Gráfico IV – Distribuição da amostra por IG nos dias da colheita para bioquímica e da ecografia de 1º trimestre 
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Quando foi dada a opção de fazer teste de diagnóstico 
invasivo, verificou-se que 89,8% das grávidas escolheu 
realizá-lo. Na maioria dos casos o exame de diagnóstico foi 
a Amniocentese, como se observa no gráfico VI. 
Na análise dos diagnósticos por teste invasivo, verificou-se 
a ocorrência de T21 em dois dos fetos e em ambos os casos 
foi concretizada a interrupção da gravidez.  
 
Validade do rastreio 
Tabela I Contagem dos Rastreios Combinados para T21 realizados no CHP-MJD em 2013 
 RPN + RPN - TOTAL 
Fetos com T21 VP = 2 FN = 1 3 
Fetos sem T21 FP = 96 VN = 1749 1845 
TOTAL 98 1750 1848 
  
Após as contagens dos rastreios, descritos na tabela I, calcularam-se os índices de validade para 
RPN do 1º trimestre de T21 realizados no CHP-MJD em 2013. A Taxa de rastreios positivos 
obtida foi de 5,30% para um Valor preditivo positivo de 2,0%, sendo a Percentagem de falsos 
positivos 5,20%. 
Para o ano de estudo, o RPN pelo Teste Combinado apresentou uma sensibilidade de 66,7% e 
uma especificidade de 94,80%. 
 
Estatística indiferencial 
Na amostra estudada verificou-se aumento do risco de T21 com o aumento da TN e da β-hCG e 
com a diminuição do PAPP-A, como é possível comprovar pelos gráficos VII a, b e c. 
Gráfico VI - Distribuição dos testes de 
diagnósticos invasivos realizados após 
resultado positivo no RPN do 1º trimestre 
a) Relação entre o risco de T21 e a TN. 
R2 quadrático = 0,304 
b) Relação entre o risco de T21 e a β-
hCG. R2 cúbico = 0,005 
c) Relação entre o risco de T21 e a 
PAPP-A. R2 cúbico = 0,019 
Gráficos VII - Relação entre o risco de T21 e os marcadores de RPN do 1º trimestre 
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Tentou-se ainda estudar a relação entre os fatores modificáveis da grávida, nomeadamente o 
IMC e os hábitos tabágicos, e o risco alcançado no rastreio. Para os hábitos tabágicos, não foram 
encontradas diferenças significativas. Em relação ao IMC, verificou-se que em obesas com RPN 
falsamente positivo, valores de β-hCG tendem a ser mais altos e os de PAPP-A mais baixos, 
para a mesma IG, como se pode ver pelos gráficos VIII e IX.   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
No entanto, quando se procurou estabelecer uma relação 
direta entre o risco determinado pelo RPN de T21 e o IMC, 
não se obteve diferença significativa, como se observa no 
gráfico X. 
 
  
Gráfico VIII – Efeito do IMC em (kg/m2) na relação entre a β-hCG e a IG à data da sua dosagem, 
nas grávidas com resultado falso positivo no RPN. 
Gráfico IX – Efeito do IMC (em kg/m2) na relação entre a PAPP-A e a IG à data da sua dosagem, 
nas grávidas com resultado falso positivo no RPN. 
Gráfico X – Relação do Risco corrigido 
de T21 com o IMC. 
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DISCUSSÃO 
 
Neste estudo, os fetos provenientes de gestações múltiplas foram considerados sem distinção 
em relação às gestações únicas, no sentido de aumentar o número da amostra, uma vez que 
parece não existir consenso quanto à implicação das gestações gemelares no RPN de T21. 
Vários estudos (2,7,12) demonstraram que as gestações múltiplas tem associação crescente com 
a TN e o risco de T21, outros, porém, verificaram o oposto, e alguns não encontraram diferença 
significativa. 
Na amostra estudada, uma grande proporção das grávidas, 57,1%, apresentava idade materna 
avançada, o que vai de encontro à evidência de que as mulheres da sociedade atual têm filhos 
cada vez mais tarde. Em estudos recentes, tem sido demonstrado que a idade materna influencia 
os valores dos marcadores ecográficos e bioquímicos do RPN do 1º trimestre. O aumento da 
idade materna está associado ao aumento da TN, ao aumento da β-hCG e à diminuição da 
PAPP-A (3,7,13), ou seja, condições que favorecem o incremento de resultados falsamente 
positivos. Por este motivo, esta característica da amostra deve ser ponderada, quando se 
comparar a taxa de falsos positivos obtida, 5,20%, com outros estudos. 
Á data de cada uma das fases do rastreio, todas as grávidas se encontravam com a IG dentro 
dos intervalos padronizados para realização do respetivo rastreio. 
Nesta amostra, nenhum dos fetos apresentou a ausência de ossos nasais na ecografia, apesar 
de muitos serem inconclusivos. Em vários estudos, a taxa de sensibilidade e deteção dos ossos 
nasais varia de 32 % a 70 %. (7,13) Essas variações dependem da IG à data da ecografia; do CCC, 
idealmente superior a 45 mm, tal como se verificou na amostra estudada; da estrutura anatómica 
da grávida, já que quanto maior a massa adiposa abdominal, mais difícil de avaliar; e da 
experiência e formação do operador. De referir que, no CHP-MJD, todos os operadores de 
médicos que realizam ecografia recebem formação específica e são submetidos regularmente a 
programas de controlo de qualidade. 
Nos dados ecográficos observaram-se 35% dos fetos com TN aumentada (≥ 2,5 mm) (6,7), uma 
proporção considerável para apenas 2% de fetos com T21. Este resultado era esperado à priori, 
por se estar na presença de uma amostra com resultados exclusivamente positivos. Por outro 
lado, o aumento da TN parece estar associado a outras cromossomopatias, malformações fetais, 
disgenesias e síndromes genéticas, que não foram investigadas neste estudo. 
Em relação aos marcadores bioquímicos, verificou-se que, para os resultados falsos positivos, a 
média de valores obtidos de β-hCG livre e PAPP-A foi, respetivamente, 2,16 e 0,72 MoM. 
Segundo a literatura (7), na 12ª SG são esperados para fetos cromossomicamente normais 
dosagens de β-hCG livre inferiores a 1,35 MoM e de PAPP-A superiores a 0,60 MoM. Sabe-se, 
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ainda, que a diferença da concentração de β-hCG livre entre fetos normais e fetos com T21 
aumenta com o decorrer da gestação, enquanto a diferença na PAPP-A diminui. Apesar das 
grávidas se encontrarem maioritariamente na 12ª SG à data da colheita, não é possível fazer 
uma comparação direta dos valores obtidos com os supracitados, uma vez que as idades variam 
de um modo geral entre as 10 e as 14 semanas. Adicionalmente, e à semelhança dos achados 
ecográficos, também os marcadores bioquímicos se encontram alterados em outras 
cromossomopatias que não foram estudadas. 
Segundo alguns estudos (14), a obesidade materna aumenta o risco calculado pelo RPN de T21. 
Parece haver uma tendência para as grávidas obesas da amostra apresentarem valores mais 
altos de β-hCG e mais baixos de PAPP-A, o que à partida levaria a um aumento do risco 
calculado. No entanto, quando se tentou determinar a relação entre o risco corrigido de T21 e o 
IMC, não foi obtida uma relação com significância estatística. A principal limitação destes 
resultados é, provavelmente, o número restrito da amostra, um total de 68 grávidas e apenas 14 
com IMC igual ou superior a 30 kg/m2. 
Neste estudo, verificou-se o aumento isolado do risco corrigido de T21 com o aumento da TN, o 
aumento da β-hCG e com a diminuição do PAPP-A. Resultados que já eram esperados à priori 
com base nos conceitos incluídos no RPN por Teste Combinado. 
O desempenho mínimo desejado para qualquer RPN é um índice de deteção  75% e uma taxa 
de falsos positivos  5%. (7,15) A Taxa de falsos positivos calculada para 2013 chegou aos 5,20%, 
ficando próxima desses valores, contudo, o índice de deteção de T21 alcançado foi de 66,77%, 
uma percentagem baixa em relação ao pretendido. Uma ressalva destes resultados foi a 
necessidade de excluir duas grávidas com rastreio positivo. Sabe-se que uma destas grávidas 
apresentou uma ecografia fetal de 1º trimestre com TN aumentada e ausência de ossos nasais 
e obteve um risco de 1:5 pelo rastreio combinado. Deste modo, a probabilidade deste feto se ter 
revelado um verdadeiro positivo para T21 é muito alta. Esta limitação é importante, já que a 
verificar-se essa condição, o índice de deteção calculado para o rastreio em 2013, passaria de 
66 para 75%, sendo então considerado como razoável. Por outro lado, antecipa-se que com uma 
amostra maior, os resultados aproximar-se-iam dos estudos de grande escala referidos ao longo 
do trabalho. 
Para além disso, alguns estudos estimaram que o RPN seguido de teste diagnóstico invasivo 
reduz a prevalência potencial de nados vivos com T21 em 78% a 82%. (7) No presente estudo, 
essa taxa foi de 66,7%, uma vez que as duas gestações com rastreio positivo e T21 foram 
interrompidas, mas ocorreu o nascimento de um bebé com T21 e rastreio negativo prévio. A 
proporção de mulheres às quais foi oferecido teste de diagnóstico invasivo e que recusaram foi 
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de 10,20%, mas nenhuma dessas teve bebés com T21. De qualquer forma, o número de casos 
de T21 na amostra é muito reduzido para tirar conclusões. 
Uma condição que pode enviesar os cálculos de validade do rastreio é o facto de se terem 
considerado como verdadeiros negativos todos os rastreios com resultado negativo sem T21 
registada no CHP em 2013. Porém, a probabilidade de estas grávidas terem realizado o parto 
no exterior e o diagnóstico de feto não ser conhecido é de facto muito baixa. Por um lado, a 
maioria das grávidas seguidas no CHP-MJD prefere o parto nesse local, por outro, é pouco 
provável que estes fetos tivessem T21 tendo em conta o risco corrigido determinado. 
Neste estudo não foi observada nenhuma relação estatisticamente significativa entre o risco do 
RPN e os hábitos tabágicos, o que vai de encontro ao referido na literatura. (7) 
De um modo geral, verificou-se que a principal restrição deste estudo é o tamanho da amostra, 
que se mostrou reduzido em relação àquilo que seria ambicionado, limitando, de certo modo, o 
tipo de conclusões que se podem tirar do estudo. A avaliação do RPN no CHP-MJD e a 
investigação de fatores que o possam influenciar devem ser alvos de estudos de grande 
dimensão de modo a detetar um maior número de fetos com T21. 
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CONCLUSÕES 
 
Com este estudo, determinou-se uma sensibilidade de 66,7% e uma especificidade de 94,8% 
para o RPN do 1º trimestre realizado nas grávidas seguidas no CHP-MJD, entre 01 de Janeiro e 
31 de Dezembro de 2013. Apesar de uma amostra pequena, pode-se concluir que o RPN do 1º 
trimestre reduziu em 66,7% a prevalência de nascimentos de fetos com T21, no CHP-MJD em 
2013. 
Segundo a literatura, parece já ser possível detetar mais de 90 % dos casos de síndrome de 
Down fetal com o Teste Combinado, com 5% ou menos de falsos positivos.  
Este nível de desempenho pode ter duas interpretações. Por um lado, são indicadores bastante 
expressivos para um teste de rastreio. No entanto, estes efeitos positivos para a saúde pública 
têm de ser equilibrados contra uma taxa relativamente alta de testes de diagnóstico invasivo, 
89,2% neste estudo, e com todas as suas complicações possíveis associadas. 
Atualmente existem novos marcadores, incluindo a pesquisa de DNA fetal no soro materno 
aparentemente com melhor eficácia.  
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